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遺伝⼦と疾患の関係性を同定することは、疾患発症メカニズムの理解、新たな創薬ター
ゲットの発⾒につながり⾮常に重要である。しかし、遺伝⼦と疾患の関係性を確かめるには
時間、費⽤の⾯から⾒ても⾮常にコストのかかる作業であるため、情報学の技術を⽤いて、
関係性を予測し優先順位をつけることが求められている。このような関係性を予測する情報
学技術の⼀つに、既知の関係性から新たな関係性を予測するレコメンドアルゴリズムという
⼿法がある。この⼿法は集合知の分野で研鑽された⽅法であり、映画の評価から、ユーザー
の好みと考えられる映画の推奨に⽤いられてきた。近年、⽣物学の分野でもレコメンドアル
ゴリズムは⽤いられてきており、実際に、レコメンドアルゴリズムの⼀つである Network-
based inference 法、及びその拡張である Hybrid 法を⽤いて、薬剤とターゲットタンパク質
の関係性の予測⼿法などが開発されてきている。Network-based inference 法及び、Hybrid
法は⾮常に強⼒な⽅法であるが、疾患と遺伝⼦の関係の予測に⽤いる場合、疾患との関係性
が既知の遺伝⼦に対して他の疾患を推奨する形でしかできない。そのため、疾患との関係性
が⼀つもわかっていない遺伝⼦には適⽤することができない。これはコールドスタート問題
と呼ばれている。そこで、本研究では、疾患発症メカニズムの理解、新たな創薬ターゲット
の発⾒のために、未だ疾患との関係性がわかっていない遺伝⼦に対しても疾患を予測できる
ような予測機を開発し、開発した予測機を⽤いて遺伝⼦が関与する疾患を予測する。 
    疾患と直接的な関係性が⾒つかっていない遺伝⼦であっても、それが特定の疾患関連遺
伝⼦と同じパスウェイに属していたり、同⼀の分⼦機能や局在性を持つ場合は、その疾患関
連遺伝⼦と同じ疾患に関与している可能性が考えられる。そのため、疾患関連遺伝⼦と未だ
疾患との関係性が⾒つかっていない遺伝⼦を繋げるものとして Pathway、Gene Ontology を
導⼊し、疾患と関係性が⾒つかって遺伝⼦に対してそれが関与する疾患を予測する⼿法を開
発した。開発した予測機は、⾼い AUC、Precision Enhancement、Recall Enhancement の値
を⽰しており、間接的な情報があるという限定的な条件下であるがコールドスタート問題を
克服することに成功した。実際に予測機を⽤いて、疾患との関係性が未だわかっていない遺
伝⼦が関与する疾患を予測したところ、最近になって同定されたためデータベースにはまだ
登録されていない遺伝⼦と疾患の関係性を予測することに成功した。 
 
